
Περίληψη

Σκοπός του άρθρου είναι η παρουσίαση ενός περιστατικού σει-

ρηνομελίας το οποίο αντιμετωπίσθηκε πρόσφατα από την κλινι-

κή μας. Η σειρηνομελία είναι σπάνια δυσμορφία η οποία χαρα-

κτηρίζεται από διαφόρου βαθμού συγχώνευση των κάτω άκρων

(συμμελία). Τρεις θεωρίες έχουν προταθεί για το σχηματισμό

του συνδρόμου, η αγγειακή υποκλοπή, η ελαττωμένη βλαστογέ-

νεση και η σύμπραξη γονιδιακών και περιβαλλοντικών παρα-

γόντων. Διακρίνονται τρεις τύποι του συνδρόμου ο δίπους (συμ-

μελία), ο μονόπους και ο άπους (σειρηνομελία) ανάλογα με την

παρουσία ή όχι άκρου πόδα. Πέρα από τις διαμαρτίες των κάτω

άκρων παρατηρούνται συμπαρομαρτούσες συγγενείς δυσπλα-

σίες του ουρογεννοποιητικού, του γαστεντερικού, του καρδιαγ-

γειακού, καθώς και αγενεσία του οσφυοϊερού τμήματος της

σπονδυλικής στήλης. Το προκύπτον ολιγοϋδράμνιο καθιστά δύ-

σκολη τη διερεύνηση του συνδρόμου μετά τη 16η-18η εβδομάδα

της κύησης. Ωστόσο η παρουσία αμφοτερόπλευρης νεφρικής

αγενεσίας, μονήρους ομφαλικής αρτηρίας και διαμαρτιών των

κάτω άκρων κατά τη διενέργεια υπερηχογραφήματος πρώτου

τριμήνου/αρχόμενου δεύτερου τριμήνου, θέτει την υποψία του

συνδρόμου.
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Σειρηνομελία



Εισαγωγήˆˆˆ

Το όνομα του συνδρόμου της γοργόνας «Σει-

ρηνομελία» προέρχεται από τις ομηρικές σει-

ρήνες και τη λέξη μέλος. Τα βρέφη που γεννι-

ούνται με σειρηνομελία πάσχουν από σοβα-

ρότατες βλάβες σε διάφορα ζωτικά όργανα.

Συνήθως πεθαίνουν αμέσως μετά τη γέννησή

τους. Ωστόσο τις τελευταίες δεκαετίες έχουν

περιγραφεί και περιστατικά τα οποία κατά-

φεραν να επιβιώσουν με την αμερικανίδα

Tifanny Yorks να αποτελεί τη μεγαλύτερη σε

ηλικία ζώσα περίπτωση (16 ετών). Τα τελευ-

ταία χρόνια έχουν καταβληθεί κάποιες προ-

σπάθειες σε αντίστοιχα ζώντα παιδιά να απο-

κατασταθούν οι βλάβες όπου αυτό είναι εφι-

κτό (δεν συνυπάρχουν άλλες μείζονες ανω-

μαλίες ασύμβατες με τη ζωή και διαπιστώνε-

ται η παρουσία δύο μηριαίων κνημών και

άκρων πόδων) 1. Η επίπτωση της νόσου κυ-

μαίνεται από 1.1 έως 4.2 ανά 100 χιλιάδες

γεννήσεις 2-3

Παρουσίαση περίπτωσης

Η περιγραφή της περίπτωσης αφορά εγκυμο-

νούσα G2P1 η οποία προσήλθε στην κλινική

μας, παραπεμπόμενη από άλλο νοσοκομείο

λόγω παύσης της καρδιακής λειτουργίας του

εμβρύου. Η έγκυος κατά την παραλαβή της

διένυε την 25η εβδομάδα της κύησης. Κατά

τη διάρκεια της εγκυμοσύνης δεν είχε υπο-

βληθεί σε εξετάσεις προγεννητικού ελέγχου.

Από το ατομικό της ιστορικό αναφέρει ότι εί-

ναι καπνίστρια (35 τσιγάρα/ημέρα), ότι δεν

κάνει κατάχρηση ουσιών ή οινοπνευματώδων

ποτών και ότι πάσχει από αρτηριακή υπέρτα-

ση ήπιας μορφής (Σ.Α.Π. 140-150 mmHg και

Δ.Α.Π. 90-95 mmHg). Στην παιδική της ηλι-

κία είχε περάσει πολυομυελίτιδα για την

οποία χρειάστηκε να υποβληθεί σε επέμβαση

στο δεξί ισχίο, το δεξί γόνατο και το δεξί πέλ-

μα της. Οι εξετάσεις αίματος και ούρων στις

οποίες υπεβλήθη κατά την εισαγωγή της ήταν

φυσιολογικές.

Η ασθενής υπεβλήθη σε πρόκληση τοκετού

με προσταγλανδίνη Ε1 (Misoprostol) και γέν-

νησε με φυσιολογικό τοκετό ένα θήλυ νεογνό

Σ.Β. 2840 gr το οποίο απεικονίζεται στην Ει-

κόνα 1 στο οποίο παρατηρήθηκε συμμελία

των κάτω άκρων με τη μορφή της δίποδης

σειρηνομελίας, καθώς και λαγόχειλος και λυ-

κόστομα Εικόνα 2. Δεν παρατηρήθηκαν μα-

κροσκοπικά διαταραχές του πλακούντα,
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Εικόνα 1. Έμβρυο 25 εβδομάδων στο οποίο παρατηρούνται σημεία σήψης λόγω του πιθανολογούμενης παρατε-

ταμένης παραμονής του ενδομητρίως μετά το θάνατο του. Παρατηρούνται η συμμελία των άκρων πόδων και η πε-

ριέλιξη του ομφαλίου πέριξη του αυχένος.



ωστόσο παρατηρήθηκε η ύπαρξη μονήρους

ομφαλικής αρτηρίας. Ακολούθησε μαιευτική

απόξεση με βάση τα πρωτόκολλα της κλινι-

κής. Μετεγχειρητικά η λεχωίς ετέθη σε προ-

ληπτική αντιβίωση με ενδοφλέβιο β κεφαλο-

σπορίνη για ένα 24ώρο, ενώ έλαβε και αντι-

πηκτική θεραπεία για την αποφυγή διάχυτης

ενδαγγειακής πήξης, λόγω του άγνωστου χρο-

νικού διαστήματος από την άρση της καρδια-

κής λειτουργίας του εμβρύου. Εξήλθε κατά το

δεύτερο 24ωρο σε καλή γενική κατάσταση με

οδηγία για συνέχιση της αντιβιωτικής αγωγής

από του στόματος για 7 ημέρες και της αντι-

πηκτικής αγωγής για άλλες 10 ημέρες.

Από το έμβρυο απεστάλη δείγμα δέρματος

για τη διερεύνηση του καρυοτύπου κατά την

οποία δεν παρατηρήθηκε κάποιου είδους

χρωμοσωμική ανωμαλία.

Συζήτηση

Η σειρηνομελία είναι σπάνια δυσμορφία η

οποία χαρακτηρίζεται από διαφόρου βαθμού

συγχώνευση των κάτω άκρων (συμμελία).

Διακρίνονται τρείς τύποι του συνδρόμου. Ο

άπους στον οποίο απουσιάζουν οι άκρες πό-

δες (παρουσία μόνο μηριαίου κνήμης και πε-

ρόνης). Ο μονόπους στον οποίο οι δύο κνή-

μες και περόνες καταλήγουν σε έναν άκρο

πόδα και ο δίπους στον οποίο παρατηρούνται

δύο άκροι πόδες και δύο συγχωνεύσιμα κάτω

άκρα τα οποία δίνουν την εντύπωση ουράς

ιχθύος. Έχουν διατυπωθεί κατά καιρούς διά-

φορες ταξινομήσεις της βαρύτητας του συν-

δρόμου ωστόσο η επικρατούσα φαίνεται ότι

είναι αυτή των Stocker και Heifetz 4 στην

οποία διακρίνονται 7 διακριτές κατηγορίες

αυτού όπως φαίνεται και στη φιγούρα 1.

Ένα σημαντικό χαρακτηριστικό του συνδρό-

μου είναι η διαπίστωση της στροφής κατά 180

μοίρες της φοράς των κάτω άκρων (μηριαίου,

κνήμης, περόνης και άκρου πόδα) σε σύγκρι-

σή με τους φυσιολογικούς ανθρώπους.

Στη συντριπτική πλειοψηφία των περιπτώσε-

ων τα έμβρυα πεθαίνουν ενδομητρίως, ωστό-

σο όσα από αυτά γεννώνται ζωντανά δεν επι-

βιώνουν πέραν των πρώτων ωρών μετά τη

γέννηση. Ωστόσο στη διεθνή βιβλιογραφία

περιγράφονται και σπάνιες περιπτώσεις επι-

βίωσης μέχρι και την έφηβη ζωή με αντιπρο-

σωπευτικές αυτές των Millagros Cerron (Εικ.

3) και Tiffany Yorks (Εικ. 4).

Συνυπάρχουσες ανωμαλίες

Πέρα από τις διαμαρτίες των κάτω άκρων

παρατηρούνται συμπαρομαρτούσες συγγε-

νείς δυσπλασίες του ουρογεννοποιητικού

(όλες οι καταγεγραμμένες περιπτώσεις πα-

ρουσιάζουν κάποιου βαθμού νεφρική ή ουρη-

θρική δυσπλασία) και του γαστρεντερικού

συστήματος (ατρησία ορθού, υποπλασία πα-
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Εικόνα 2. Ακτινογραφία του ίδιου εμβρύου στην οποία

απεικονίζεται η παρουσία δύο μηριαίων, δύο κνημών

και δύο άκρων πόδων. Χαρακτηριστική είναι η στροφή

του δεξιού μηριαίου κατά 180 μοίρες.



χέος εντέρου, και αναστροφή σπλάχνων)5.

Συγκεκριμένα έχει παρατηρηθεί ότι κάποιας

μορφής έκτοπος νεφρικός ιστός παρουσιάζε-

ται στην πυέλο των προσβεβλημένων ατόμων,

καταδεικνύοντας κάποιας μορφής διαταραχή

στην ανάπτυξη του μετανεφρικού ιστού 5-6.

Οι διαταραχές στα μεγάλα αγγεία του εμ-

βρύου παρατηρούνται σε ποσοστά που ξε-

περνούν το 80% με χαρακτηριστικότερη την

παρουσία μονήρους ομφαλικής αρτηρίας, κα-

θώς και την απλασία σημαντικών αρτηριών

που εκφύονται από την κοιλιακή αορτή και οι

οποίες αιματώνουν τόσο τους νεφρούς, όσο

και το έντερο (λεπτό και παχύ) 7-8.

Έχει επίσης παρατηρηθεί δυσγενεσία ή αγε-

νεσία των οσφυοϊερών μοιρών, καθώς και

των οστών που απαρτίζουν την πύελο 9. Σπα-

νιότερα παρατηρούνται διαμαρτίες και από

άλλα συστήματα όπως το αναπνευστικό (υπο-

πλασία πνεύμονα) το καρδιαγγειακό (μετά-

θεση μεγάλων αγγείων και δυσπλασία αυ-

τών) 7.

Παθογενετικοί μηχανισμοί

Θεωρία της αγγειακής υποκλοπής (vascular steal)
Η θεωρία αυτή βασίζεται στην αποκλίνουσα

από το φυσιολογικό αιμάτωση του ουραίου

τμήματος του ανθρώπινου σώματος στα έμ-

βρυα τα οποία πάσχουν από το σύνδρομο 8.

Κατά τη θεωρία αυτή διατυπώνεται η υπόθε-

ση της υποκλοπής της αιματικής ροής από το

ουραίο τμήμα προς τον πλακούντα η οποία

τελικά οδηγεί στη εγκατάσταση συμμελίας.

Ως αίτιο αυτής της αναστροφής της αιματικής

ροής θεωρείται η ύπαρξη μονήρους ομφαλι-

κής αρτηρίας. Στη φιγούρα 2 αναπαριστάται

σχηματικά η θεωρία αυτή. Παρόλα αυτά δεν

έχει τεκμηριωθεί ακόμα σε πειραματικό επί-

πεδο και επομένως δεν μπορεί να εξηγήσει

από μόνη της το σύνδρομο.

Ελαττωματική βλαστογένεση
Η θεωρία αυτή πρωτοδιατυπώθηκε κατά το

19ο αιώνα, όταν παρατηρήθηκε ότι τα έμ-

βρυα τα οποία έπασχαν από σειρηνομελία εί-

χαν διαταραγμένη ανάπτυξη των ουραίων

σωμιτών η οποία πραγματοποιείται κατά την

3η εβδομάδα της κύησης4. Αργότερα οι

Duhamel και συνεργάτες περιέγραψαν το

σύνδρομο της ουραίας παλινδρόμησης 4, 10.

Είναι γνωστό ότι οι σπόνδυλοι κατά τη διαδι-

κασία της γαστριδίωσης υπόκεινται σε μία

σειρά γεγονότων τα οποία τελικά οδηγούν

στη δημιουργία των άκρων και της σπονδυλι-

κής στήλης. Κατά τα τελευταία στάδια αυτής

της διαδικασίας το ουραίο τμήμα της πρωτό-

Περγιαλιώτης και συν.Σειρηνομελία
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Εικόνα 3,4. Αριστερά παρουσιάζεται η περίπτωση της Millagros Cerron πριν την επέμβαση αποκατάστασης των κά-

τω άκρων και δεξιά η περίπτωση της Tifanny Yorks πριν και μετά τη χειρουργική αποκατάσταση των κάτω άκρων.



γονης ταινίας (primitive streak) σχηματίζει

την ουραία εκβλάστηση (κύρτωμα). Αυτό

αποτελείται κυρίως από μεσέγχυμα το οποίο

επικαλύπτεται από εξώδερμα. Με την υπο-

στροφή της ουραίας εκβλάστησης τα υπολεί-

ματα της αρχέγονης χορδής υποστρέφουν

προς την κοιλιακή επιφάνεια. Όλη αυτή η

διαδικασία τελικά καταλήγει στο σχηματισμό

της κοιλιακής εξωδερματικής γραμμής (ven-

tral ectoderma ridge) από την οποία τελικά

θα σχηματιστούν τα κάτω άκρα.  Στη φάση

της γαστριδίωσης φαίνεται ότι  παρατηρούν-

ται διαταραχές αυτής της αλληλουχίας γεγο-

νότων οδηγώντας τελικά στο σχηματισμό διά-

φορων συνδρόμων μεταξύ των οποίων εντάσ-

σεται και η σειρηνομελία 11-12.

Γενετικοί και περιβαλλοντικοί μηχανισμοί
Δεν υπάρχουν σαφείς γενετικοί προδιαθεσι-

κοί παράγοντες για την ανάπτυξη των δυ-

σπλασιών του ουραίου τμήματος του ανθρώ-

πινου σώματος με εξαίρεση το σύνδρομο

Currarino στο οποίο παρατηρούνται ανωμα-

λίες στην ανάπτυξη του ιερού οστού, των

οστών της πυέλου και ατρησία του ορθού 13-14.

Το σύνδρομο αυτό φαίνεται ότι σχετίζεται με

μεταλλάξεις του γονιδίου HLBX915. Στην

πλειοψηφία των περιπτώσεων υπάρχει η θε-

ώρηση της αυτοσωμικού τύπου μετάλλαξης

σε συνδυασμό με κάποιο άγνωστο περιβαλ-

λοντικό παράγοντα καθώς δεν έχουν παρατη-

ρηθεί οικογενούς τύπου περιπτώσεις. Η τε-

λευταία αυτή ωστόσο διαπίστωση θα μπορού-

σε να οφείλεται στην ανεπαρκή αναφορά των

περιστατικών σε παγκόσμιο επίπεδο. Εάν μά-

λιστα συμπεράνουμε ότι τα σύνδρομα που

απαρτίζουν την οικογένεια της ουραίας δυσ-

γενεσίας είναι συγγενή θα μπορούσαμε ίσως

να παραδεχθούμε σε κάποιες περιπτώσεις

την οικογενή καταβολή της νόσου 16. Τα τε-

λευταία μάλιστα χρόνια έχει καταβληθεί η

προσπάθεια αυτά τα σύνδρομα να αντιμετω-

πιστούν ως ενιαία οντότητα υπό τον ορισμό

VACTERL (Vertebral abnormalities, Anal

atresia, Cardiovascular abnormalities, Tra-

cheoesophageal fistula, Renal and /or radial

anomalies, Limb defects) 17. 

Ως πιθανοί περιβαλλοντικοί παράγοντες

ωστόσο έχουν ενοχοποιηθεί το ρετινοϊκό οξύ

και τα βαρέα μέταλλα με την πρώτη να έχει

ήδη επιβεβαιωθεί σε πειραματικά μοντέλα 18.

Συγκεκριμένα έχει παρατηρηθεί σε γονιδια-

κά μεταλλαγμένα πειραματικά μοντέλα ότι η

υπερέκφραση των υποδοχέων του ρετινοϊκού
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Φιγούρα 1. Ταξινόμηση της σειρηνομελίας κατά Stocker & Heifetz. (Garrido-Allepuz C, Haro E, Gonzalez-Lamuno

D, Martinez-Frias ML, Bertocchini F, Ros MA. A clinical and experimental overview of sirenomelia: insight into the

mechanisms of congenital limb malformations. Dis Model Mech 2011;4:289-99).



οξέος στο ουραίο τμήμα του εμβρυϊκού σώμα-

τος αυξάνει όταν παρατηρείται αποδόμηση

του ενζύμου Cyp26a1 η οποία επάγει την αύ-

ξηση της δράσης του ρετινοϊκού οξέος 19. Αν-

τίστοιχα έχει παρατηρηθεί ότι οι μεταλλάξεις

στα γονίδια Cdx2 και Por τα οποία ρυθμίζουν

την παραγωγή του Cyp26a1 οδηγούν στην

ανάπτυξη του συνδρόμου 20. Αντίστοιχες πει-

ραματικές μελέτες έχουν αποδείξει ότι η αυ-

ξημένη χορήγηση ρετινοϊκού οξεός οδηγούν

στην ανάπτυξη διαμαρτιών των κάτω άκρων

μεταξύ των οποίων και σειρηνομελία 21.

Προγεννητική διάγνωση

Η προγεννητική διάγνωση του συνδρόμου

φαίνεται ότι αποτελεί πρόκληση για τους

εξειδικευμένους ιατρούς σε αυτό τον τομέα.

Η συμμελία και η σειρηνομελία συχνά είναι

δύσκολο να διαγνωστούν μετά το πέρας του

πρώτου μισού της κύησης καθώς η το ολιγοϋ-

δράμνιο/ανυδράμνιο καθιστά δύσκολη την

εξέταση των κάτω άκρων 22. Συχνά λοιπόν το

μόνο εύρημα στις περιπτώσεις αυτές είναι η

ανεύρεση της συνυπάρχουσας διαμαρτίας του

ουρογεννητικού συστήματος. Στις περιπτώ-

σεις όπου η καρδιακή λειτουργία του εμ-

βρύου είναι απούσα η περαιτέρω υπερηχο-

γραφική διερεύνηση δεν κρίνεται σκόπιμη

και αποφασίζεται ο τερματισμός της εγκυμο-

σύνης 22.  Ωστόσο στις περιπτώσεις όπου το

έμβρυο είναι ακόμα εν ζωή μπορούν να χρη-

σιμοποιηθούν διάφορες μέθοδοι για τη διε-

ρεύνηση της παθολογίας του, όπως η αμνι-

οέγχυση υγρού (amnioinfusion) και η διακολ-

πική υπερηχογραφία. Η πρώιμη διάγνωση

του συνδρόμου είναι εφικτή (μέχρι και το

πρώτο ήμισυ του δευτέρου τριμήνου της κύη-

σης). Επί αμφίπλευρης νεφρικής αγενεσίας,

ανωμαλιών των κάτω άκρων και μονήρους

ομφαλικής αρτηρίας τίθεται η πιθανή υποψία

του συνδρόμου 22.

Συμπέρασμα 

Η σειρηνομελία είναι ένα σπάνιο σύνδρομο

το οποίο σε ποσοστά 1.1 με 4.2 ανά 100.000

γεννήσεις. Ο ακριβής παθογενετικός μηχανι-

σμός του δεν έχει εξακριβωθεί, ωστόσο ως

πιθανοί περιβαλλοντικοί αιτιολογικοί παρά-

γοντες έχουν ενοχοποιηθεί τα βαρέα μέταλλα

και το ρετινοϊκό οξύ, ενώ παράλληλα δεν

αποκλείεται και η εμπλοκή της οικογενούς

προδιάθεσης. Η διάγνωσή του πραγματοποι-

είται με το υπερηχογράφημα στο οποίο πα-

ρατηρούνται τόσο έμμεσα στοιχεία όπως το

πολυυδράμνιο και οι ανωμαλίες του ουροποι-

ητικού, όσο και άμεσα όπως η παρουσία με-

βράνης μεταξύ των κάτω άκρων. Οι πιθανό-
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Φιγούρα 2. Α) Παρατηρείται συγκριτικά η σημαντικά

ανώτερη έκφυση της μονήρους ομφαλικής αρτηρίας στα

έμβρυα με σειρηνομελία καθώς και η υποπλασία του

κατώτερου τμήματος της αορτής, συμπεριλαμβανόμενων

των λαγόνιων αρτηριών. Β) Σχηματικά εγκάρσιες τομές

φυσιολογικών εμβρύων και εμβρύων με σειρηνομελία

(Αο αορτή, rpAo ανακυρτώμενα κατώτερα τμήματα της

αορτής, UA ομφαλική αρτηρία, SUA μονήρης ομφαλική

αρτηρία, VA λεκιθική αρτηρία. (Garrido-Allepuz C,

Haro E, Gonzalez-Lamuno D, Martinez-Frias ML,

Bertocchini F, Ros MA. A clinical and experimental

overview of sirenomelia: insight into the mechanisms of

congenital limb malformations. Dis Model Mech

2011;4:289-99).



τητες επιβίωσης είναι πολύ χαμηλές καθώς τα

περισσότερα νεογνά πεθαίνουν άμεσα μετά

τον τοκετό με μόνο 3 καταγεγραμμένες περι-

πτώσεις ζώντων ανθρώπων.
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Summary

The purpose of this article is to present a case

with sirenomelia addressed recently by our

clinic. Serinomelia is a rare malformation

characterized by varying degrees of fusion of

the lower limbs (symmelia). Three theories

have been proposed that lead to the forma-

tion of the syndrome, the vascular steal hy-

pothesis, the reduced blastogenesis and an as-

sociation between genes and environmental

factors. Three types of the syndrome are de-

scribed. These are the dipous (symmelia), the

monipous and apous (seirinomelia) depend-

ing on the presence or not of the distal foot.

Apart from the defects of the lower extremi-

ties, other concomitant congenital malforma-

tions are also present such as those complicat-

ing the urogenital tract, the gastrointestinal

system, the cardiovascular system, and agene-

sis of the lumbosacral spine. The resulting

oligohydramnios makes it difficult to investi-

gate the syndrome after the 16th-18th week of

pregnancy. However, the presence of bilateral

renal agenesis, single umbilical artery and

malformation of the lower limbs during early

sonographic evaluation raises the suspicion of

the syndrome.

Key words: sirenomelia, lower extremities, oligohydramnios
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